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Organikus aciduriák 
Az anyagcsere-betegségek szerteágazó csoportja (>30), melyek közös 
jellemzője, hogy a szervezetbe nagy mennyiségben amino csoportot nem 
tartalmazó szerves sav halmozódik fel és választódik ki a vizeletbe (acid-
aemia/aciduria). A legtöbb szerves acidaemia valamely enzim működés 
kiesésére vezethető vissza és a kórképet az érintett enzimreakció szub-
sztrátumának toxikus mennyiségben történő felhalmozódása, vagy a 
reakció termékének hiánya idézi elő. Előfordulási gyakoriságuk 
-1:50.000. 
Az organikus aciduriák felosztása 
Klasszikus organikus aciduriák 
Elsődlegesen az elágazó láncú aminosavak (valin, leucin, izoleucin) 
intermedier anyagcseréjének zavarai, amelyekre szisztémás klinikai tüne-
tek és biokémiai eltérések jellemzőek (metabolikus acidózis, laktát 
acidózis, ketózis, hipoglikémia, esetleg hiperammonémia). 
Cerebrális (neurometabolikus) organikus aciduriák 
A neurometabolikus organikus aciduriákat progrediáló központi ideg-
rendszeri tünetek jellemzik, így: extrapiramidális tünetek (bazális gangli-
onok érintettsége), progresszív ataxia (cerebellum), myoclonusos görcsök, 
pszichomotoros retardáció, acut encephalopathia. Az MRI felvételen. 
Ugyanakkor a klasszikus organikus aciduriákra jellemző biokémiai 
eltérések hiányoznak vagy enyhék. Jellemző a kórosan emelkedett szerves 
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savürítés, amelynek kimutatása biztosítja az elsődleges diagnózist (vizelet 
organikus sav analízis). 
Zsírsavlebontás zavarai által előidézett organikus aciduriák 
A zsírsavak mitokondriumban és peroxiszómákon végbemenő oxidá-
cióját katalizáló enzimek hiánya által előidézett organikus aciduriák 
tartoznak ebbe a csoportba. 
Mintavétel 
A vizelet organikus savprofil GC/MS módszerrel történő meghatáro-
zásához optimális minta térfogat 2-5 ml (minimum 1 ml). Előnyös a reg-
geli vizelet és diagnosztikai szempontból legkedvezőbb a metabolikus 
dekompenzáció során nyert mintából végzett vizsgálat. 
Mintavételt követően a vizeletet fagyasztott állapotba tároljuk, ha erre 
nincs lehetőség, tartósítás céljából adjunk kb. 2 csepp kloroformot 5 ml 
mintához. 
A vizsgálat elvégzése megrendelhető a Szegedi Tudományegyetem 
Gyermekgyógyászati Klinikájának Anyagcsere Laboratóriumától, ehhez 
kérőlap letölthető a www.szote.u-szeged.hu/pedia/szures/szeiektiv.pdf 
internet címről. 
Célszerű egyidejűleg szűrőpapíron beszárított vérmintából (DBS) a 
tandem tömegspektrometriás aminosav-acilkarnitin profil meghatározás 
elvégzését is kérni. A vizelet GC/MS és a DBS tandem MS vizsgálatok 
eredménye jól kiegészíti egymást és ismeretükben nagyobb számú 
anyagcsere betegség kimutatására nyílik lehetőség. A kérőlap kitöltésével 
nyújtott információk segítenek a vizsgálatok célirányos elvégzésében. 
A táblázat első oszlopában a vizelet organikus sav meghatározás 
segítségével kimutatható fontosabb acidaemiákat, a második oszlopban az 
érintett enzimet, a harmadik oszlopban pedig a kóros mintában jellegzetes 
koncentrációemelkedést mutató metabolitokat soroltuk fel a kóros, és 
zárójelbe a normál mintában mérhető koncentrációkat is feltüntettük. 
A táblázatban feltüntetett adatok az [1, 2] irodalmi hivatkozásokból 





A z érintett enz im G C - M S vizelet 
organikus savprof i l 
emelkedett metabol i t 
K ó r o s a n 
emelkedet t 
k o n c e n t r á c i ó 
( m m ó l / m ó l 
kreat in in) 
Aminosav lebontásban szerepet já t szó enzim hiány okozta organikus ac idur iák 
Jávorfaszörp 
szirup betegség 
Elágazó láncú a -
ketosav dehidrogenáz 
(leucin, izo-Eeucin és 
valin lebontás) 
2-oxo-izo-kapronsav 4 0 0 - 4 4 0 0 (<2) 
2-oxo-3-metil-
valeriánsav 
5 0 0 - 2 5 0 0 (<2) 









































jelezhet ATP szintetáz 
hiányt és légzési lánc 
defektust) 
3-metil-glutakonsav 1 5 0 - 1 0 0 0 ( 0 -
46) 













3-metil-glutársav 1 4 - 1 0 0 0 ( 0 - 7 ) 
3-hidroxi-izo-
valeriánsav 









2 5 0 - 1 0 0 0 ( 0 -
46) 
3-metit-krotonil-glicin 30-260 (<2) 
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hiány) karboxiláz, piruvát 
karboxiláz (biotin 
kofaktor hiány) 
Metilcitrát 15-200 (0-12) 











3-hidroxi-propionsav 2 0 - 2 0 0 0 ( 1 - 3 6 ) 
Propionil-glicin 0 - 4 5 0 (<2) 





Metil-malonát 150-15500 (<2) 










Acetecetsav 50 -20000 (<2) 
3-hidroxi-2-metil-
butirát 
1 0 - 2 0 0 ( 0 - 1 1 ) 
Tiglil-glicin 0 - 1 0 0 0 (<2) 
2-metil-acetecetsav 5 0 - 1 0 0 ( 0 - 5 ) 
Zs írsav lebontásban szerepet já t szó enz im hiány okozta organikus ac iduriák (a 
zsírsav oxidációs zavarokra je l lemző, hogy a vizelet organikus sav profil 
epizodikus: amikor a beteg jól van a mintázat normál képet mutat . Fontos , hogy a 
mintavéte l metabol ikus dekompenzác ió során történjen. 
Etil-malonsav 
aciduria 










Közép láncú acil-CoA 
dehidrogenáz ( M C A D ) 
Adipinsav 5 - 5 2 0 0 (0-34) 
Suberát 6 - 5 0 0 0 (0-10) 
Sebacát 0 - 5 0 0 0 (<2) 
Hexanoil-glicin 2 -730 (<2) 








Suberát 0 -20 (0-10) 
















Glutársav 0 - 2 2 0 0 0 (0-5) 
Elil-matonsav 10 -1400 (5 -15 ) 
Adipinsav 0 - 1 6 0 0 ( 0 - 3 4 ) 
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4-hidroxi-butirát 130-7600 (<2) 





N-acetil-aszpartát 1000-7000 (<2) 
Glulársav 
aciduria I. típus 
Glutaril-CoA 
dehidrogenáz 
Glutársav 5 0 0 - 1 2 0 0 0 ( 0 -
5) 
3-hidroxi-glutársav 6 0 - 3 0 0 0 ( 0 - 3 ) 
Fumársav 
aciduria 






Vanillaktát 3 0 0 - 5 0 0 ( 5 - 1 0 ) 
Egyéb organikus aciduriák 
Alkaptonuria Homogentizinsav 
oxidáz 





Oxalát 90 -350 (0-54) 






Mevalonsav lakton 1000-56000 
(<2) 
Fontos megemlíteni, hogy egyes metabolitok koncentráció emelkedé-
sét az anyagcsere betegségeken kívül, egyéb tényezők is előidézhetik [3], 
így gyógyszerek (valproát, pivalát, etomoxir, stb.), középláncú triglice-
ridben gazdag tápszer (MCT) fogyasztása, vitaminhiány (B|2, riboflavin), 
bélbaktériumok anyagcsere termékei, akut gasztroenteritisz, májelégtelen-
ség és egyéb tényezők. A kromatogramok kiértékelésénél mindezen 
körülményeket a klinikai státusz ismeretében kell mérlegelni annak 
érdekében, hogy a téves diagnózisok (álpozitív, álnegatív) számát a 
minimumra csökkenthessük. 
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